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RESUMO 
 
As hemoglobinopatias são alterações genéticas de alta frequência populacional. Com a 
triagem neonatal identificamos tanto os casos homozigotos (doentes), quanto os heterozigotos 
(portador sadio). O presente estudo tem como objetivo identificar a distribuição espacial da 
presença do portador de Hemoglobina S (HbS) em Sergipe a partir da triagem neonatal 
universal e avaliar o conhecimento a respeito das hemoglobinopatias, nos familiares dos 
lactentes heterozigotos identificados na triagem neonatal durante orientação genética realizada 
na entrega dos resultados do exame. A amostra estudada constituiu-se de todos os indivíduos 
nascidos em Sergipe, de outubro de 2011 a outubro de 2012, e que tenham sido submetidos à 
triagem neonatal pelo Sistema Único de Saúde. A coleta dos exames foi realizada nas 
unidades básicas de saúde e encaminhadas ao Laboratório do Hospital Universitário onde 
foram analisadas. Os familiares de pacientes com traço falciforme (TF) eram convocados a 
participar de uma reunião, onde foi realizada a entrega do exame, e aplicado questionário 
sobre o conhecimento da doença e TF antes e após a orientação. A análise da distribuição 
espacial dos indivíduos heterozigotos para HbS foi realizada através autocorrelação espacial 
(Índice de Moran). Para avaliação do conhecimento sobre as hemoglobinopatias, o número de 
acertos total do questionário antes e após foi utilizado o teste de Wilcoxon e cada questão foi 
realizado o teste de Mc Nemar. Dentre os 32.906 exames realizados, 1.202 apresentaram 
alguma alteração do padrão da hemoglobina. Observou-se correlação positiva entre o 
percentual de negros e pardos dos municípios e a incidência de TF, mas correlação negativa 
quando apenas o percentual de negros era considerado.  Na análise da distribuição de 
heterozigotos no estado de Sergipe, realizada pela autocorrelação foram identificadas 3 
regiões no estado com maior frequência da HbS. Dos 1.202 indivíduos identificados com TF 
apenas 290 familiares compareceram à orientação genética. O conhecimento da população 
estudada a respeito das hemoglobinopatias foi limitado. Mesmo sabendo da necessidade de 
realização da triagem neonatal, grande parte dos entrevistados desconhece quais são as 
doenças pesquisadas pelo exame. Entretanto, conseguiram assimilar informações com a 
estratégia utilizada. 
 
Palavras - chave: hemoglobinopatias, traço falciforme, triagem neonatal, distribuição espacial, 
orientação genética. 
 
 
 
 
ABSTRACT 
 
Hemoglobinopathies are genetic alterations of high population frequency. Neonatal screening 
identified both homozygous cases (patients) and heterozygotes (sound carriers). This study 
aims to identify the spatial distribution of the HbS carriers (SCT) in Sergipe from universal 
newborn screening and evaluate knowledge about hemoglobinopathies in  heterozygous 
families for genetic counseling performed in the delivery of the results of neonatal screening. 
The sample consisted of all individuals born in Sergipe, from October 2011 to October 2012, 
that have been submitted to neonatal screening by the National Health System. Tests were 
carried out in basic health units and forwarded to the University Hospital Lab where they 
were analyzed. The relatives of patients with SCT were called to attend the meeting where the 
delivery of the examination was made, and answered the questionnaire on knowledge of 
sickle cell disease and trait, before and after orientation. Analysis of the spatial distribution of 
individuals heterozygous for hemoglobinopathies was performed using spatial autocorrelation 
(Moran index). To evaluate the number of total hits questionnaire before and after we used the 
Wilcoxon test and each question was performed McNemar test. Among the 32,906 
examinations, 1,202 showed abnormalities standard hemoglobin. There was a positive 
correlation with the percentage of blacks and mulattos county and the incidence of SCT and a 
negative correlation with the percentage of blacks in the cities. In heterozygous distribution 
analysis of the state of  Sergipe conducted by autocorrelation were identifying three regions in 
the state more frequently to HbS. Of the 1,202 individuals identified with SCT only 290 
families attended the genetic counseling. The knowledge of the study population regarding 
hemoglobinopathies are limited. Even though the need for neonatal screening, the majority of 
respondents is unaware of what the diseases surveyed by examination. However,  they 
managed to assimilate information with the strategy used. 
 
Keywords: Hemoglobinopathies, sickle cell trait, newborn screening, spatial distribution, 
genetic counseling. 
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1.  INTRODUÇÃO 
 As hemoglobinopatias, ou doenças da hemoglobina, são condições hereditárias 
caracterizadas por mutações dos genes das globinas humanas, levando a alterações 
quantitativas da sua síntese ou à formação de hemoglobinas estruturalmente anormais, 
comprometendo a sua função. São as doenças genéticas mais comuns na espécie humana 
(JOYANES, 2006). 
 A mais frequente das hemoglobinopatias, a doença falciforme (DF), decorre da 
substituição de um ácido glutâmico, localizado na sexta posição da cadeia β da hemoglobina, 
por uma valina, resultando na hemoglobina S (HbS). A HbS pode combinar-se de quatro 
maneiras principais: traço falciforme (TF) ou heterozigoto (HbAS); anemia falciforme (AF) 
ou homozigoto (HbSS); talassemia heterozigótica, e HbS/HbX heterozigoto duplo 
(combinada a outra hemoglobinopatia) (JOYANES, 2006). O TF constitui uma condição 
relativamente comum e clinicamente benigna em que o indivíduo herda de um dos pais o gene 
para a hemoglobina A (HbA) e do outro o gene para a HbS (BANDEIRA, 2008).  
 A triagem neonatal universal tem como principal objetivo reconhecer os casos de 
doença falciforme o mais breve possível, iniciando os protocolos de atenção a esta população 
que comprovadamente aumentam a sobrevida e melhoram a qualidade de vida destes 
pacientes (YAWM   et al, 2014). No entanto, a triagem neonatal também reconhece os 
indivíduos heterozigotos, possibilitando estabelecer sua frequência na população 
(BOMBARD,2012).  
 Em Sergipe, a triagem neonatal universal para hemoglobinopatias iniciou-se em 
outubro de 2011, com a segunda etapa do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), 
tornando possível o reconhecimento da frequência da HbS no território. 
 A compreensão da distribuição dos indivíduos homozigotos e heterozigotos constitui-
se em um aliado na elucidação de questões de planejamento em saúde. Uma das ferramentas 
utilizadas, o geoprocessamento, aliado às análises espaciais para os sistemas de vigilância à 
saúde, produz mapas que permitem visualizar a concentração de casos, sendo coerente com 
um conceito epidemiológico de vigilância do espaço (LAPA, 2001). 
 O conhecimento da incidência das hemoglobinopatias, realizada através da triagem 
neonatal, associado as análises espaciais, poderá nortear e subsidiar a construção de 
estratégias para a assistência, acompanhamento, prevenção e controle da doença, visando à 
 
 
promoção da saúde e a melhoria da qualidade de vida das pessoas com esta enfermidade e 
seus familiares. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
2.  REVISÃO DA LITERATURA 
 
2.1. Definição 
 As hemoglobinopatias constituem um grupo heterogêneo de doenças causadas por 
uma interrupção do padrão normal de expressão dos genes. Cerca de 7% da população 
mundial é portadora de genes subjacentes a tais distúrbios (WEATHERALL, 2001). 
 As hemoglobinopatias podem ser divididas, fundamentalmente, em dois grupos 
(SONATI, 2008): 
a) as variantes estruturais, em que a alteração na estrutura da hemoglobina se dá pela 
substituição de um aminoácido em uma de suas cadeias polipeptídicas e 
b) por deficiências de síntese ou talassemias, em que ocorre desequilíbrio na produção de uma 
ou mais cadeias da globina. 
 As doenças falciformes são caracterizadas pela presença da HbS nos eritrócitos 
(WEATHERALL, 2001). Os indivíduos heterozigotos para a HbS (HbAS), também 
chamados de portadores do TF, são clinicamente assintomáticos. Já os indivíduos 
homozigotos (HbSS) apresentam uma anemia hemolítica crônica conhecida como anemia 
falciforme. As consequências do intenso processo de falcização nesses indivíduos são 
variáveis e dependem de vários fatores, entre eles da quantidade de hemoglobina fetal (HbF) 
residual que eles possuem (TOMÉ, 2000). 
 Os pacientes comumente apresentam uma anemia hemolítica crônica acompanhada da 
oclusão de pequenos vasos sanguíneos, o que leva a lesão tecidual isquêmica, dor, infarto e 
necrose de diversos órgãos (CLARKE, 2000). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
2.2. Frequência populacional e distribuição geográfica dos distúrbios da hemoglobina no 
mundo 
 
2.2.1. Frequência populacional e distribuição geográfica dos distúrbios da hemoglobina na 
África 
 
 As anemias hereditárias por alterações da hemoglobina apresentam alta prevalência 
em todo o mundo. O gene da HbS tem uma ampla distribuição nos vários continentes, sendo 
mais elevada nos países da África equatorial, Arábia, Índia, Israel, Turquia, Grécia e Itália. 
Nesses países, a prevalência pode chegar a até 50% em algumas regiões (NAOUM, 2000). 
A mutação, que deu origem à célula falciforme, provavelmente ocorreu em pelo 
menos cinco regiões diferentes durante o processo evolutivo da espécie humana (PIEL, 2013). 
As análises realizadas pela técnica de RFLPs (Restriction Fragemnt length polymorfisms), ou 
polimorfismos no comprimento de fragmentos, permitiram identificar esses processos 
mutacionais independentes por meio de análises moleculares efetuadas nos genes da globina 
beta em diferentes populações, que resultaram no conhecimento dos haplótipos da HbS 
(NAOUM, 2004).   
Assim, foi possível identificar que existem cinco pontos geográficos a partir dos quais 
o gene da HbS se difundiu para quase todas as regiões do globo terrestre. Esses pontos 
são: Senegal, caracterizado pelo haplótipo Senegal; República Centro Africana e Sudeste da 
África, haplótipo Bantú; Benin, e Região Central, Norte e Oeste da África, cujas populações 
apresentam o haplótipo Benin; Camarões, onde identificou-se o haplótipo Camarões; e Arábia 
Saudita  e Índia (região central e sudeste), caracterizadas pelo haplótipo Árabe-Indiano 
(NAOUM, 2000). 
 A elevada prevalência do gene da HbS na África se deve a dois fatores caracterizados 
a princípio pelo local onde ocorreu a mutação, a seguir, pela seletividade da HbAS frente à 
malária, conhecida por hipótese da malária (PIEL, 2010). 
A África é um continente caracterizado por países habitados por grande número de 
tribos onde predominam a ausência de miscigenação inter-tribal. É certamente por essa razão 
que a prevalência do gene da HbS varia consideravelmente num mesmo país, conforme 
mostra o quadro 1 (NAOUM, 2004). 
 
 
 
 
 
Quadro 1 – Incidência de heterozigotos para doença falciforme nos Países Africanos, 
por ordem alfabética, 2004. 
 
País Incidência de Hemoglobina AS (%) 
África do Sul 1 a 20 
Angola 8 a 40 
Argélia 1 a 15 
Botswana 0 a 1 
Camarões 1 a 30 
Congo 7 a 30 
Egito 0 a 1 
Etiópia 0 a 1 
Gabão 8 a 30 
Gana 3 a 25 
Libéria 1 a 30 
Líbia 1 a 40 
Madagascar 1 a 20 
Mali 5 a 25 
Marrocos 1 a 7 
Moçambique 1 a 40 
Níger 5 a 25 
Nigéria 1 a 40 
República Centro Africana 2 a 25 
Senegal 3 a 15 
Somália 0 a 1 
Sudão 1 a 15 
Tanzânia 1 a 40 
Tunísia 1 a 2 
Zâmbia 1 a 30 
 
Fonte: NAOUM, P. C.; NAOUM, F. A. Doença das Células Falciformes. São Paulo: Sarvier, 2004. 
 
 
 
2.2.2. Frequência populacional e distribuição geográfica dos distúrbios da hemoglobina na 
Europa e Ásia. 
 
A difusão do gene da HbS nos continentes europeu e asiático ocorreu de diferentes 
formas, por movimentos imigratórios da África para a Ásia ao longo de pelo menos 5 mil 
anos de evolução da espécie humana, por conquistas realizadas pelo Império Romano em 
algumas regiões da África, e por comércio de escravos para o leste europeu e península 
ibérica (PIEL, 2010). Em alguns países da Europa e Ásia a prevalência do gene da HbS 
alcança valores próximos ao observado na África, o que se verifica em algumas ilhas gregas e 
em grupos étnicos da Turquia, Síria, Arábia Saudita, Israel e Índia (NAOUM, 20004). Como 
foi observado no continente africano, em alguns países da Europa e Ásia foram observadas 
 
 
expressivas diferenças entre suas populações (Quadro 2). Essa diferença discrepante em um 
mesmo país se deve ao alto grau de amíxia (ausência de miscigenação entre diferentes raças 
ou grupo étnicos), fato que favorece a baixa ou a alta prevalência da HbS em determinadas 
regiões de um mesmo país (Naoum, 2004). 
 
Quadro 2 - Incidência de heterozigotos para doença falciforme em seis países europeus e 14 
asiáticos, por ordem alfabética, 2004. 
País Incidência de Hemoglobina AS (%) 
Europa  
Chipre 0 a 1 
Grécia 0 a 30 
Itália (Sicília) 1 a 13 
Turquia 1 a 35 
Portugal 0,5 a 1 
Espanha 0,5 a 5 
Ásia  
Arábia Saudita 1 a 35 
Bahrain 0 a 2 
Emirados Árabes 0 a 2 
Índia 1 a 35 
Israel (árabes) 1 a 40 
Israel (judeus) 0 a 1 
Irã 0 a 1 
Iraque 1 a 25 
Jordânia 4 a 6 
Kwait 1 a 6 
Líbano 0 a 1 
Omãn 0 a 5 
Paquistão 0 a 1 
Síria 4 a 25 
Fonte: NAOUM, P. C.; NAOUM, F. A. Doença das Células Falciformes. São Paulo: Sarvier, 2004. 
 
 
2.2.3. Frequência populacional e distribuição geográfica dos distúrbios da hemoglobina nas 
Américas. 
A introdução do gene da HbS nas Américas foi realizada por meio de escravos 
africanos, não tendo sido relatado caso de HbS entre os nativos americanos (FLINT et al, 
1993).  
Em uma das mais completas avaliações sobre a prevalência de HbAS na América 
Central, realizada em 1988 por German Saenz (SAENZ et al, 1988) foi possível verificar que 
 
 
os resultados entre negros se estabelecia próximo ao verificado em alguns países da África 
(Quadro3). No Caribe, a prevalência média de HbAS foi de 8%, com expressiva frequência 
entre negros. Na América do Norte, em especial nos Estados Unidos (EUA), a segregação 
racial entre negros e brancos impôs uma volumosa população verdadeiramente negra, 
constituída por uma sociedade bem organizada e engajada dentro de valores sócio-culturais 
também bem definidos (WAILOO, 2001). Nesta população de afro-descendentes norte-
americanos, a prevalência de HbAS é variável entre 6 e 15%, e a prevalência média de 
nascimentos de crianças negras com anemia falciforme é de um caso para cada 500 
(CAVALCANTI, 2011). Estudo efetuado no México revelaram que a HbAS estava presente, 
em média, 1% entre brancos e 9% entre os afro-descendentes (PIEL,2014). 
 
Quadro 3 - Valores médios de incidência de heterozigotos para doença falciforme em cinco 
países da América Central, em populações especificadas por branco, negro e mestiço, 2004. 
País Incidência de Hb AS (%) 
 Branco  Negro  Mestico 
Costa Rica 0,84 10,9 4,4 
El Salvador 1,65 - - 
Guatemala  - 18,0 - 
Honduras  - 10,0 - 
Panamá 4,5 15,3 - 
Fonte: NAOUM, P. C.; NAOUM, F. A. Doença das Células Falciformes. São Paulo: Sarvier, 2004. 
 
 
Na América do Sul, a prevalência da HbS se caracteriza por um aspecto muito 
específico devido à introdução significativa do negro africano apenas no Brasil, Colômbia, 
Venezuela, Suriname e Guiana Francesa. Por outro lado, países como a Argentina, Bolívia, 
Chile, Equador, Paraguai, Peru e Uruguai tiveram maior influência da miscigenação entre os 
colonizadores espanhóis e indígenas, com pouquíssima ou insignificante participação do 
negro na composição de suas populações. Por essa razão, a prevalência média de HbAS nas 
populações venezuelanas e colombianas é por volta de 2,5%; entre negros e descendentes 
afros, em ambos países, a HbAS é variável entre 9% (Venezuela) e 15% (Colômbia). Na 
Guiana Francesa e Suriname, com população predominantemente negra a frequência de 
portadores de HbAS atinge 18 e 22%, respectivamente. Na Argentina, Bolívia, Chile, 
Equador, Paraguai, Peru e Uruguai, a prevalência de HbAS está abaixo de 1% (NAOUM, 
2004). 
 
 
Na figura 1, os pontos de dados em azul representam locais com ausência de 
identificação de HbS e em vermelho a presença da HbS (PIEL, 2013). 
  
 
 
 
 
Figura 1 – Distribuição da hemoglobina S em todo o mundo, 2013. 
Fonte:PIEL, et al. Global epidemiology of sickle haemoglobin in neonates: a contemporary geostatistical model-
based map and population estimates. Lancet. 2013 Jan 12; 381(9861): 142–151.  
 
2.2.4.  Frequência populacional e distribuição geográfica dos distúrbios da hemoglobina no 
Brasil. 
 
O gene da HbS foi difundido de forma heterogênea no Brasil ao longo de 
aproximadamente 300 anos de tráfico de escravos africanos (ZAGO, 2001). A formação 
étnica da população brasileira está associada ao processo de colonização ao qual foi 
submetida. Inicialmente, portugueses, índios e negros africanos e, posteriormente, devido as 
necessidades de povoação, outros povos imigraram para o Brasil, tais como italianos, 
japoneses, tailandeses, gregos, chineses, filipinos, malasianos, cipriotas - gregos, árabes 
jordanianos, indonésios, espanhóis, canadenses e outros povos africanos. Esses povos 
apresentam originalmente genes para as hemoglobinas anormais com frequências variadas, de 
modo que qualquer análise da prevalência das anemias hereditárias deve levar em 
consideração os processos históricos de formação étnica da população a ser estudado 
(NAOUM, 2004).  
 A população brasileira apresenta diversidade nas origens raciais e, consequentemente, 
variado grau de miscigenação. Naoum et al (2004), estimam que no Brasil haja cerca de 7 
milhões de heterozigotos para a HbS e 10 mil homozigotos, ou seja, com DF. 
 
 
 A associação entre a alta prevalência da AF em afrodescendentes com sua história de 
exclusão social, fruto da herança do regime escravocrata e sua posterior abolição sem 
contemplá-los com políticas de inclusão social, contribui para agravar o problema, pois 
determina a esses grupos até hoje, as piores condições de moradia, educação e saúde 
(RAMALHO, 2008).  
A AF é a doença hereditária hematológica de maior prevalência no Brasil, sobretudo 
nas regiões que receberam maciços contingentes de escravos africanos, afetando a população 
negra, sendo observada também em decorrência de altas taxas de miscigenação, em parcela 
cada vez mais significativa da população caucasóide (ZAGO, 2001).  
A frequência do TF varia de 2% a 8%, conforme a intensidade da população negra em 
cada região. No sudeste do Brasil, a prevalência média de heterozigotos é de 2%, valor que 
sobe cerca de 6-10% entre negros (MURAO, 2007; ZAGO, 2001).  
 
 
 
 
Figura 2 – Incidência de heterozigotos para doença falciforme nos estados brasileiros, 2007. 
Fonte: MURAO, M.; FERRAZ, M. H. Sickle cell trait – heterozygous for the hemoglobin S. Rev. 
bras.hematol. hemoter. 29(3):223-225, 2007. 
 
 
 
 
 
 
2.3. Formação étnica de Sergipe 
 
 
 Na maioria das pequenas capitanias, assim como em Sergipe, não há fontes específicas 
para aprofundar um estudo sobre a procedência dos africanos que chegaram. Em Sergipe, 
sabe-se que estes vieram pelos portos da Bahia e de Pernambuco. A captura acontecia no 
interior do continente africano, em seguida eram trazidos para o ponto de embarque no litoral 
(MOTT, 1986). 
 Somente no começo do século XIX que se registrou um número mais significativo de 
escravos em Sergipe. Neste período calcula-se que os escravos chegaram a representar mais 
de um terço dos habitantes. Os cativos vinham principalmente do porto de Salvador, em 
direção à Vila de Estância, atual cidade de Estância.Todavia este percentual de negros em 
comparação aos homens livres ficou numa faixa de 20% (MOTT, 1986). 
 Com o fim do tráfico negreiro, a proporção de escravos livres em 1850 havia sido 
25,5%. Em 1869, os cativos representaram 17,9% do total da população sergipana.  
Com a extinção do trabalho escravo houve uma redução para 5,6% devido a vários fatores, a 
exemplo das leis que emanciparam algumas classes de cativos (MOTT, 1986). 
 Na atualidade, estes dados são realizados por cor da pele declarada e não mais por 
ascendência como no século XIX, como observamos no Quadro 4 (IBGE, 2010). 
 
 
Quadro 4 - População residente, quanto a cor da pele declarada, em Sergipe. 
Cor da pele declarada População % 
Brancos  583.428 34,6 
Negros  184.054 10,9 
Pardos  870.464 51,9 
Indígena  18.896 1,1 
Amarelo  25.708 1,5 
Total 1.682.550 100 
Fonte: IBGE, Censo Demográfico 2010. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
2.4. Triagem neonatal universal para hemoglobinopatias 
 
 A inclusão da pesquisa de hemoglobinopatias no Programa Nacional de Triagem 
Neonatal (PNTN), também conhecido como teste do pezinho, demonstrou ser um passo 
importante na diminuição da mortalidade por AF nos primeiros anos de vida, pois permite a 
identificação precoce desses indivíduos e a consequente introdução de profilaxia adequada 
para as infecções, como vacinas, antibióticos e seguimento ambulatorial regular (Di NUZZO, 
2004). Em junho de 2001, o Ministério da Saúde brasileiro, por meio da portaria nº 822/01, 
efetivou a inclusão da triagem para hemoglobinopatias no PNTN, antes limitado à 
investigação da fenilcetonúria e do hipotireoidismo congênito (RAMALHO, 2008). 
 Apesar do principal objetivo dos programas de triagem neonatal para 
hemoglobinopatias estar focado na detecção de recém-nascidos com doença falciforme, os 
métodos laboratoriais utilizados na triagem permitem detectar os portadores do traço, que 
constituem parcela significativa da população (MURAO, 2007). 
 As hemoglobinopatias possuem algumas peculiaridades quando comparadas aos 
demais distúrbios metabólicos investigados nos programas de triagem neonatal, que merecem 
ser levadas em consideração nos programas de saúde pública, como a grande frequência 
populacional e distintas possibilidades de resultado como homozigoto e heterozigoto 
(RAMALHO, 2008). 
 
 
 
2.4.1. Triagem de heterozigotos para hemoglobinopatias 
 
 A triagem simultânea de homozigotos e heterozigotos, indivíduos assintomáticos e que 
não desenvolverão anemia hemolítica, é um dos aspectos que merece maior atenção no 
programa de saúde pública (CANÇADO, 2007). Os heterozigotos, diagnosticados em grande 
quantidade, em decorrência da sua alta frequência populacional, correm o sério risco de serem 
rotulados erroneamente como doentes. Realmente, esta situação poderá causar aflição aos pais 
de recém-nascidos com HbAS, quando recebem a carta do serviço de triagem neonatal 
comunicando que a criança é portadora do “traço falciforme” (BOMBARD, 2012).  
  De imediato, eles podem entender que a criança é portadora de deficiência mental ou 
de outra alteração clínica importante, até que possam receber, em uma consulta médica, 
esclarecimentos a respeito do significado benigno do TF (CHRISTOPHER, 2012). 
 
 
 A confusão entre traço e doença foi um dos problemas sérios surgidos nos programas 
norte-americanos de prevenção da anemia falciforme iniciados no final da década de 60, fruto 
do despreparo dos legisladores, dos orientadores genéticos e, sobretudo, da imprensa 
(WILKIE,1994). 
 Essa confusão entre traço e doença acarretou sérios dissabores aos portadores norte-
americanos do TF. Muitas companhias de seguro, por exemplo, excluíam os heterozigotos 
AS, com base na teoria, nunca comprovada, de diminuição da sua expectativa de vida. Da 
mesma forma, muitas empresas não empregavam portadores do TF, com o falso argumento de 
que eles são mais vulneráveis a acidentes de trabalho. Até mesmo a Academia de Força Aérea 
dos EUA não permitia, até 1981, o ingresso  dos portadores de TF (WILKIE, 1994). 
No Reino Unido, foi elaborado um livro para treinamento das equipes e protocolo para 
a comunicação dos familiares de indivíduos com TF e fibrose cística, tendo como base para 
sua elaboração três trabalhos qualitativos. Foram avaliados os modelos possíveis de 
comunicação aos pais, a experiência dos profissionais de saúde para realizar a comunicação 
dos resultados, como também, a visão e percepção dos parentes ao receberem a notícia (KAI, 
2009). 
 É muito importante que se esclareça para os pacientes, médicos e para a comunidade 
em geral, que o TF não é uma doença, não é uma forma atenuada da anemia falciforme e 
muito menos uma forma 'incubada' ou subclínica que pode se transformar em doença em 
determinadas circunstâncias (GUEDES, 2012). 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
2.5. Aconselhamento genético e hemoglobinopatias 
 
2.5.1. O conceito atual de aconselhamento genético 
 
 O conceito desenvolvido em seminário pela Fundação Nacional de Genética da 
América do Norte e publicado por Fraser em 1974 (FRASER, 1974), foi referendado pela 
Associação Americana de Genética Humana em 1975 (MCKUSICK, 1975) e se tornou o 
conceito clássico de Aconselhamento Genético (AG), em que “o processo de comunicação 
que cuida dos problemas humanos associados à ocorrência ou recorrência de uma doença 
genética em uma família”. Este processo envolve a tentativa feita por uma ou mais pessoas 
treinadas apropriadamente a ajudar os indivíduos ou famílias a: 
 
 a) compreender os fatos médicos, incluindo o diagnóstico, o provável curso da doença 
(prognóstico) e as medidas (tratamentos) disponíveis; 
b) avaliar como a hereditariedade contribui para a doença, e o risco de recorrência para 
determinados parentes; 
c) entender quais as opções que possuem perante o risco de recorrência, em relação à vida 
reprodutiva da família; 
d) escolher quais ações são mais apropriadas para eles, em vista dos riscos e dos objetivos de 
suas famílias, e agir de acordo com as decisões; 
e) obter o melhor ajustamento possível à doença do familiar afetado e/ou ao risco de 
recorrência da doença. 
 
 Esta definição ressalta a natureza do AG indo além do processo de diagnóstico médico 
da condição clínica, do estabelecimento dos riscos genéticos, e de que os conselheiros 
genéticos devem atuar como facilitadores de um processo complexo de entendimento do que 
está ocorrendo com a família e assim agindo para que os consulentes façam um processo de 
ajuste perante a nova situação a ser vivenciada pela família: a de ter um ou mais membros 
afetados por uma doença genética (GUEDES, 2012).  
 As doenças genéticas são as doenças da aflição: abortamentos, nati e neomortalidade, 
muitas vezes repetidas; defeitos congênitos de natureza física (malformações), mentais 
(deficiência mental) ou sensoriais (surdez e cegueiras congênitas), psicoses, cânceres 
familiares ou doenças de determinados órgãos ou sistemas que geralmente levam a limitações 
na qualidade ou duração da vida. Portanto, a doença genética é tudo que ninguém quer ter em 
 
 
si ou na sua família e requer uma grande dedicação dos profissionais, que geralmente devem 
atuar em equipes interdisciplinares para o correto manejo de toda a situação gerada por estas 
doenças na família e na sociedade (PINA NETO, 2008). 
 
2.5.2. Aconselhamento genético nas hemoglobinopatias 
 
 A natureza incurável das hemoglobinopatias reforça a importância da sua prevenção. 
O AG, em um contexto educativo, pode contribuir para reduzir a sua incidência das doenças 
detectadas (ZAGO, 2001). Embora o objetivo principal do AG seja o de permitir a indivíduos 
e famílias a tomada de decisões conscientes e equilibradas a respeito da procriação, ele pode 
ter, secundariamente, efeitos preventivos (RAMALHO, 2003).  
 O aconselhamento genético apresenta importantes implicações psicológicas, sociais e 
jurídicas;  acarretando um alto grau de responsabilidade às instituições e aos profissionais que 
o oferecem. Assim sendo, é imprescindível que ele seja fornecido por profissionais 
habilitados e com experiência, dentro dos mais rigorosos padrões éticos e científicos (KAI, 
2009). 
  A Portaria Ministerial do Brasil nº 822/01 regulamenta o seguimento das crianças 
diagnosticadas como portadoras de hemoglobinopatias em um ambulatório multidisciplinar 
especializado, sendo que um dos profissionais da equipe, preferencialmente um profissional 
médico, deverá ter recebido uma capacitação técnica em AG específico para Triagem 
Neonatal, em um serviço reconhecido de genética médica (RAMALHO, 2003). 
 Trata-se, portanto, de uma regulamentação tecnicamente correta e necessária, mas, 
frente ao pequeno número de serviços de genética médica com tais especificações existentes 
em nosso país, é importante verificar se o aconselhamento genético em muitos serviços, não 
ficará, na prática, sob a responsabilidade de profissionais sem habilitação. Esse fato poderá 
comprometer, já em curto prazo, o sucesso do programa (RAMALHO, 2003). 
 Enfatizar o caráter educacional e assistencial do aconselhamento genético, para quem 
o recebe, é um fator de enriquecimento do seu processo de tomada de decisões reprodutivas 
conscientes. A excessiva ênfase no caráter eugênico do aconselhamento genético, 
eventualmente dada por um profissional insuficientemente treinado em abordagens não 
diretivas, poderá desvirtuar os seus objetivos, transformando-o em um processo coercitivo, 
antiético e gerador de sentimento de culpa (PAIVA e SILVA,1997). 
 O profissional que fornece o aconselhamento genético deve estar capacitado a 
esclarecer todas as dúvidas dos seus clientes, tanto aquelas referentes aos riscos de ocorrência 
 
 
ou de recorrência do problema, quanto aquelas que dizem respeito ao diagnóstico, tratamento 
disponível e a sua eficiência, possíveis complicações clínicas, possibilidade de diagnóstico 
pré-natal, grau de sofrimento físico, mental e social imposto pela doença, custo do tratamento 
e locais que o oferecem (ACHARYA, 2009). 
 
 
2.6. Geoprocessamento e Análise Espacial 
 
 O uso de técnicas de análise espacial na Saúde Pública tem ajudado a compreender o 
perfil epidemiológico das doenças. As pesquisas quantitativas dos fenômenos que se 
manifestam no espaço utilizam-se da análise espacial associada a métodos estatísticos para 
investigar a ocorrência de correlações espaciais entre as unidades de análise, buscando 
identificar variáveis explicativas, como possíveis fatores de risco, objetivando compreender 
fenômenos relacionados à dinâmica da distribuição de doenças (CÂMARA 2001). 
A análise da distribuição das variáveis no espaço e no tempo são aspectos 
fundamentais nas pesquisas na área da Geografia da Saúde, possibilitando verificar a 
ocorrência do padrão espacial das doenças, dos serviços de saúde e do ambiente relacionado a 
esses dois (MAGALHÃES, 2012). 
 Um exemplo pioneiro, onde intuitivamente se incorporou a categoria espaço às 
análises realizadas, foi feito no século XIX por John Snow. Em 1854, quando ocorreu em 
Londres uma das várias epidemias de cólera trazida da Índia, Snow associou a localização dos 
chafarizes com a ocorrência de cólera (CAMERON, 1983). 
 Estudos ecológicos têm mostrado importantes contribuições à epidemiologia, por 
apontar caminhos para investigar potenciais associações com as variações espaciais da 
ocorrência de doenças, além de possíveis padrões de morbi-mortalidade (ALMEIDA, 2009). 
 Em relação as hemoglobinopatias, o geoprocessamento tem proporcionado um  
levantamento da freqüência da Hb S,  estimativas anuais globais, regionais, nacionais e 
subnacionais de heterozigotos para HBS e homozigotos (PIEL, 2013). Também através do 
geoprocessamento foi possível identificar a forte relação entre a distribuição da HbS e as 
regiões endêmicas para malária (PIEL, 2010). 
 Como produto na análise espacial, os mapas  possuem em última instância a finalidade 
de identificar os riscos. Apesar de apresentarem aparentemente um aspecto estático, refletem 
sinteticamente à complexidade das variáveis envolvidas, permitindo conhecer mais 
detalhadamente as condições de saúde da população no que concerne a situações de morbi-
 
 
mortalidade, podendo relacioná-las com suas possíveis causas, considerando-se que estas são 
passíveis de se cartografar no território (LOVETT, 2014). 
  Os mapas são recursos incluídos nas investigações em saúde, possibilitando verificar 
fatores determinantes de agravos à mesma, contribuindo na identificação da interdependência 
de processos espaciais, que se refletem na sua configuração social, ambiental e 
epidemiológica (BARCELLOS, 1996). 
 Um mapa ainda pode assinalar a frequência de eventos, associações entre áreas e 
tempos distintos, assim como, associações entre variáveis diferentes, como a concentração de 
casos de uma determinada doença e seus determinantes socioambientais, buscando possíveis 
padrões e relações entre os mesmos. Santos et al (2000) expõem: 
“geoprocessamento é um termo amplo, que engloba 
diversas tecnologias de tratamento e manipulação de dados 
geográficos, através de programas computacionais...é o 
conjunto de técnicas de coleta, tratamento e exibição de 
informações referenciadas geograficamente”. 
 
 
Dentre as técnicas englobadas no geoprocessamento, destaca-se o Sistema de 
Informações Geográficas (SIGs). O SIG tem a capacidade de reunir uma grande quantidade 
de dados de expressão espacial, estruturá-los e manipulá-los adequadamente. Santos (Santos, 
2000) nos mostra que, a tecnologia SIG integra operações convencionais de bases de dados, 
como captura, armazenamento, manipulação, análise e apresentação de dados, com 
possibilidades de seleção e busca de informações e análise estatística, conjuntamente com a 
possibilidade de visualização e análise geográfica oferecida pelos mapas. Esta capacidade 
distingue os SIGs dos demais Sistemas de Informação e torna-os úteis para organizações no 
processo de entendimento da ocorrência de eventos, predição e simulação de situações, e 
planejamento de estratégias (SANATI, 2013). 
Aliado as técnicas de geoprocessamento, estão os softwares estatísticos que 
possibilitam a análise descritiva e as correlações entre as variáveis que se deseja estudar. A 
incorporação da análise de padrões espaciais em estudos epidemiológicos é de suma 
importância para o planejamento territorial associado à compreensão dos processos de difusão 
de doenças (NAKHAPAKORNA, 2005). 
 Atrelado ao processo de geoprocessamento, a estatística se torna de fundamental 
importância na interpretação de grande quantidade de dados. O objetivo de reunir dados é o 
de fornecer informações sobre características de grupos de pessoas ou coisas e as informações 
têm por objetivo conhecer algum aspecto relacionado a esses grupos. Desta forma, servir de 
base para a escolha dos procedimentos mais adequados para resolvê-lo (ARANGO, 2005). 
 
 
A geoestatística fornece um conjunto de ferramentas para entender a aparente 
aleatoriedade dos dados, mas com possível estruturação espacial, estabelecendo, desse modo, 
uma função de correlação espacial e possibilitando a interpretação da distribuição estatística 
desses dados. Tem por objetivo a caracterização da dispersão espacial e espaço-temporal das 
grandezas que definem a quantidade e qualidade de fenômenos espaciais em que os atributos 
manifestam certa estrutura no espaço e/ou tempo (DRUCK et al, 2004). 
Outro método na estatística espacial, é a autocorrelação espacial que apresenta o nível 
de similaridade, proximidade, correlação e aleatoriedade dos valores quantitativos amostrais 
representados. Uma técnica muito utilizada para esse tipo de análise são os mapas de Cluster 
que representam as informações geográficas agrupadas em valores próximos (MEDEIROS, 
2016). 
Com esse mapa também é possível analisar as outliers, ou seja, os valores que não são 
possíveis de serem agrupados, casos atípicos, pois apresentam valores distintos em suas 
proximidades. Na representação espacial, essa função resulta na tipologia dos seguintes 
padrões (MEDEIROS, 2016): 
 HH: alta-alta (agrupamento de valores altos e próximos); 
 LL: baixa-baixa (agrupamento de valores baixos e próximos); 
 HL: alta-baixa (outlier de valores altos que não se agrupam, pois se encontram em 
meio a valores baixos); 
 LH: baixa-alta (outlier de valores baixos que não se agrupam, pois se encontram em 
meio a valores altos); 
 Outro padrão é "os não significativos" que não se enquadram nos agrupamentos, pois 
apresentam níveis variados assim como os valores dos vizinhos. Esses agrupamentos podem 
ser feitos considerando a dispersão de Moran, LISA, Holm, FDR (False Discovery Rate), P-
value, Z-score e outros fatores (MEDEIROS, 2016). 
 
 
 
 
 
 
 
3.  OBJETIVO 
 
3.1.Objetivo Geral 
       Avaliar os indivíduos heterozigotos para hemoglobinopatias identificados pela triagem 
neonatal em Sergipe.  
 
 
3.2.  Objetivos específicos 
 
3.2.1. Estudar a distribuição espacial dos recém-nascidos heterozigotos para 
hemoglobinopatias identificados pela triagem neonatal em Sergipe. 
Artigo 1- Distribuição espacial dos recém-nascidos heterozigotos para hemoglobina S 
identificados através da triagem neonatal em Sergipe, região nordeste do Brasil. 
 
3.2.2. Avaliar o conhecimento sobre a doença falciforme em familiares de lactentes 
heterozigotos identificados pela triagem neonatal em Sergipe. 
Artigo 2 - Avaliação do conhecimento sobre a doença falciforme em familiares de 
lactentes heterozigotos diagnosticados por triagem neonatal. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
4.  MÉTODO 
 
4.1. Método do artigo 1 - Distribuição espacial dos recém-nascidos heterozigotos para 
hemoglobina S identificados através da triagem neonatal em Sergipe, região nordeste do 
Brasil 
4.1.1. Delineamento do estudo e população 
Trata se de um estudo transversal, descritivo exploratório com abordagem 
quantitativo, utilizando-se técnicas de análise espacial, a população estudada constituiu-se de 
todos os indivíduos nascidos em Sergipe, de outubro de 2011 a outubro de 2012, e que 
tenham sido submetidos à triagem neonatal pelo Sistema Único de Saúde. 
4.1.2. Critérios de elegibilidade 
Foram elegíveis todos os indivíduos que se submeteram ao PNTN no período do 
estudo. 
4.1.3. Critérios de exclusão 
Foram excluídos os indivíduos que realizaram a triagem neonatal na rede privada. 
4.1.4. Procedimento de coleta de dados 
 Os exames de sangue coletados em papel filtro nos centros de saúde e maternidades 
da rede pública por profissionais de enfermagem treinados para esse fim, e foram enviados ao 
Laboratório de Análises Clínicas do Hospital Universitário da Universidade Federal de 
Sergipe (Lab-HU), onde foram analisadas pelo método de eletroforese por focalização 
isoelétrica. A coleta de dados para pesquisa foi realizada no banco de dados do Lab-HU. 
4.1.5. Variáveis estudadas 
A partir das fichas de dados individuais arquivadas no Lab-HU foram obtidos os 
seguintes dados: nome da mãe, sexo do recém-nascido, data de nascimento, local da coleta do 
exame, local da residência, contato telefônico e padrão hemoglobínico, além do número total 
de exames por município. 
 
 
Os dados referentes à população de cada município foram extraídos da página 
eletrônica do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatística, sendo eles: população total, 
população segundo cor da pele referida (IBGE, 2010).  
A variável “proporção de negros de cada município” foi calculada dividindo o número 
de negros pelo valor da população total de cada município (População de negros/ população 
total x 100). 
A variável "proporção de pardos e negros de cada município" foi calculada dividindo-
se o resultado da soma do valor da população que refere ter cor da pele negra e parda pela 
população total e multiplicando-se o valor obtido por 100 (População de negros + população 
de pardos/população total x 100). 
Decidiu-se por agrupar a população de negros e pardos pela característica do inquérito 
realizado pelo IBGE que é o de cor da pele referida, em que o indivíduo declara sua cor, sem 
intervenção do investigador, não sendo realizada caracterização da raça do indivíduo. 
O coeficiente de incidência das hemoglobinopatias foi calculado a partir do número de 
casos detectados dividido pelo número de indivíduos testados no mesmo período (número de 
afetados/número de testados no mesmo período x 100) para cada um dos possíveis resultados 
da triagem neonatal.  
4.1.6. Análise estatística 
Os dados foram digitados em planilha Excel 2007, em seguida transferidos para o 
programa estatístico Epi Info ™ 7, onde foram analisados através de distribuição de 
frequência simples. A análise da distribuição espacial dos indivíduos heterozigotos para 
hemoglobinopatias foi realizada através da autocorrelação espacial - Índice de Moran global e 
local, diagrama de dispersão de Moran (MORAN, 1948), complementados pelos métodos 
Holm e FDR (False Discovery Rate) (ROGERSON, 2012). Utilizado o software R. 
Se o coeﬁciente angular da reta de regressão, no diagrama de dispersão de Moran, é 
positivo, há evidências de que a autocorrelação espacial é positiva. Caso contrário, se o 
coeﬁciente por negativo, existe evidências de que a autocorrelação espacial é negativa. Além 
dessa indicação de medida global de associação linear espacial, este mesmo diagrama nos 
oferece outras informações importantes, como quadrantes representando quatro tipos de 
 
 
associação linear espacial: Alto-Alto (HH), Alto-Baixo (HL), Baixo-Alto (LH) e Baixo-Baixo 
(LL). 
4.1.7. Considerações éticas 
Este estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética e Pesquisa envolvendo Seres Humanos 
da Universidade Federal de Sergipe em 13 de agosto de 2012 (CAAE: 
06347012.0.0000.0058). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
4.2. Método Artigo 2 - Avaliação do conhecimento sobre a doença falciforme em 
familiares de lactentes heterozigotos diagnosticados por triagem neonatal. 
 
4.2.1. Delineamento do estudo e população 
Trata-se de um estudo transversal, realizado de fevereiro de 2013 a março de 2014, do 
qual participaram 290 familiares de lactentes heterozigotos para DF, que nasceram no estado 
de Sergipe e foram identificados a partir do PNTN.  
4.2.2. Coleta de dados  
 Os familiares foram localizados através do resultado da triagem neonatal, sendo 
tentado contato telefônico e convidados a comparecer ao Hospital Universitário da 
Universidade Federal de Sergipe (HU- UFS), localizado em Aracaju, capital do estado, em 
grupos de até 20 famílias, para entrega dos resultados. Assim que chegavam ao HU-UFS o 
resultado do exame era entregue por um membro da equipe do Serviço Social, e os familiares 
eram conduzidos ao auditório  para receber as orientações sobre o resultado do exame. Antes 
das orientações, os familiares que aceitassem participar, eram convidados a responder um 
questionário estruturado sobre DF e TF, assim como informar dados demográficos e 
socioeconômicos da família (Apêndice A). O questionário solicitava respostas “sim” ou 
“não”. 
Em seguida os responsáveis recebiam uma orientação de cerca de 20 minutos, 
realizada sempre pelo mesmo profissional, um médico hematologista do serviço, sobre seu 
quadro clínico, transmissão e explicação detalhada sobre a condição de portador saudável do 
TF de seus filhos que acabavam de receber os exames.  
Ao término da orientação, era incentivado que os pais esclarecessem suas dúvidas e 
era disponibilizado a eles e para os irmãos das crianças heterozigotas o exame para 
conhecimento da eventual condição de TF de toda a família, se assim desejassem. Em 
seguida, era aplicado novamente o questionário aos familiares. Ao final, todos receberam uma 
cartilha do Ministério da Saúde contendo um resumo das informações transmitidas.  
4.2.3. Análise estatística 
Os dados dos questionários foram digitados em planilha Excel 2007, em seguida 
transferidos para o programa estatístico Epi Info, onde foram analisados através de 
distribuição de frequências comparadas pelo teste exato de Fisher e o quantitativo de acertos 
de cada questão foi comparado antes e depois da orientação pelo teste de Mc Nemar. Para o 
total de acertos antes e após foi utilizado o teste de Wilcoxon. Para aferir o número de acertos 
dos indivíduos que relataram ter parentes com AF em comparação com todo o grupo foi 
utilizado o teste de Mann-Whitney. Foram considerados significativos os valores de p < 0,05.  
 
 
 
 
4.2.4. Considerações éticas 
Todos os familiares que desejaram participar da pesquisa assinaram o consentimento 
livre e esclarecido. 
Este estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética e Pesquisa em Seres Humanos da 
Universidade Federal de Sergipe. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
5.  ARTIGOS 
5.1. Artigo 1 - Distribuição espacial dos recém-nascidos heterozigotos para hemoglobina 
S identificados através da triagem neonatal em Sergipe, região nordeste do Brasil. 
Introdução 
Hemoglobinopatias designam doenças causadas por hemoglobinas anormais 
(hemoglobinas S e C são as mais frequentes) e por produção insuficiente das hemoglobinas 
normais (talassemias), que cursam com hemólise, anemia e/ou fenômenos isquêmicos 
decorrentes da falcização e são as doenças genéticas mais comuns em todo o mundo. A mais 
frequente das hemoglobinopatias, a doença falciforme (DF), decorre da substituição de um 
ácido glutâmico, localizado na sexta posição da cadeia β da hemoglobina, por uma valina, 
resultando na hemoglobina S (HbS) (SOARES, 2012).  
A HbS pode combinar-se de quatro maneiras principais: traço falciforme (TF) ou 
heterozigoto (HbAS); anemia falciforme (AF) ou homozigoto (HBSS); talassemia 
heterozigótica, e HbSHbX heterozigoto duplo (combinada a outra hemoglobinopatia) 
(JOYANES, 2006). Os indivíduos heterozigotos detectados na triagem neonatal possuem 
importância pois apesar de serem portadores da HbS sadios, quando com outro parceiro 
heterozigotos podem gerar filhos homozigotos (MURAO, 2007). 
DF é a doença hereditária monogênica mais comum do Brasil e sua distribuição é 
bastante heterogênea, dependendo da composição étnica da população, ocorrendo 
predominantemente entre afro-descendentes, pois a mutação é originária do continente 
africano (PIEL, 2013). Portanto, a contextualização histórica é necessária em virtude do 
caráter étnico-racial da DF (OLIVEIRA, 2001), pois não se evidenciam casos da doença em 
nativos do continente americano, sendo sua ocorrência relacionada à inserção dos negros no 
território brasileiro no período colonial (FLINT, 1993). 
Como essa ocupação ocorreu de forma provocada pela necessidade de trabalho 
escravo em certas regiões, há o interesse em verificar se os portadores do gene mutado 
encontram-se ainda restritos a algumas localidades ou se, em decorrência da miscigenação ao 
longo dos anos, se dispersaram. O conhecimento dessa distribuição seria o primeiro passo 
para o planejamento da atenção à saúde e orientação dos indivíduos portadores do gene S. 
O presente estudo tem como objetivo verificar a distribuição dos recém-nascidos 
heterozigotos para o gene S e para outras hemoglobinopatias, identificados a partir da triagem 
 
 
neonatal universal, analisando sua distribuição nos diferentes municípios do estado de 
Sergipe. 
Método  
O estado de Sergipe localiza-se na região nordeste do Brasil e possui área de 
21.918,493 km², 75 municípios e população estimada de 2.068.017 habitantes, sendo o menor 
estado da federação em área (IBGE, 2010).  
A amostra estudada constituiu-se de todos os indivíduos nascidos em Sergipe, de 
outubro de 2011 a outubro de 2012, ano de implantação do programa, e que tenham sido 
submetidos à triagem neonatal pelo Sistema Único de Saúde. Os exames foram coletados em 
papel filtro nos centros de saúde e maternidades da rede pública por profissionais de 
enfermagem treinados para esse fim, e enviados ao Laboratório de Análises Clínicas do 
Hospital Universitário da Universidade Federal de Sergipe (Lab-HU), onde foram analisadas 
pelo método de eletroforese por focalização isoelétrica. Os testes de triagem neonatal 
realizados na rede privada não constam deste estudo. 
A partir das fichas de dados individuais arquivadas no Lab-HU foram obtido os 
seguintes dados: nome da mãe, sexo do recém-nascido, data de nascimento, local da coleta do 
exame, local da residência, contato telefônico e padrão hemoglobínico, além do número total 
de exames por município. 
Os dados referentes à população de cada município foram extraídos da página 
eletrônica do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatística, sendo eles: população total, 
população segundo cor da pele referida (IBGE, 2010). A variável "proporção de pardos e 
negros de cada município" foi calculada dividindo-se o resultado da soma do valor da 
população que refere ter cor da pele negra e parda pela população total e multiplicando-se o 
valor obtido por 100 (População de negros + população de pardos/população total x 100). 
Decidiu-se por agrupar a população de negros e pardos pela característica do inquérito 
realizado pelo IBGE que é o de cor da pele referida, em que o indivíduo declara sua cor, sem 
intervenção do investigador, não sendo realizada caracterização da raça do indivíduo. 
O coeficiente de incidência das hemoglobinopatias e TF foi calculado a partir do 
número de casos detectados dividido pelo número de crianças testadas no mesmo período 
(número de afetados/número de testados no mesmo período x 100).  
 
 
Os dados registrados foram digitados em planilha Excel 2007, em seguida transferidos 
para o programa estatístico Epi Info ™ 7, onde foram analisados através de distribuição de 
frequência simples. A análise da distribuição espacial dos indivíduos heterozigotos para 
hemoglobinopatias foi realizada através da autocorrelação espacial - Índice de Moran global e 
local, diagrama de dispersão de Moran (MORAN, 1948), complementados pelos métodos 
Holm e FDR (False Discovery Rate) (ROGERSON, 2012). 
Este estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética e Pesquisa envolvendo Seres Humanos 
da Universidade Federal de Sergipe em 13 de agosto de 2012 (CAAE: 
06347012.0.0000.0058). 
Resultados 
No período do estudo houve 34.108 nascimentos, tendo sido realizados 32.906 
exames, com uma cobertura de 96,4% dos nascidos vivos. Dentre os exames realizados, 1.202 
apresentaram alguma alteração do padrão da hemoglobina (tabela 1). 
 Os municípios com maior número absoluto de alteração no padrão da hemoglobina 
foram: Aracaju (273/ 22,7%), Nossa Senhora do Socorro (102/ 8,4%), Estância (64/ 5,3%) e 
São Cristovão (58/ 4,8%). As amostras analisadas provenientes da capital foram 9.208, 
representando 27,9% do total, justificando o maior número de alterações da hemoglobina 
(23%), seguida das cidades circunvizinhas, como Nossa Senhora do Socorro e São Cristóvão. 
Os exames provenientes dessas três cidades representam 39,1% das amostras, e juntas 
representam 35,7% das alterações das hemoglobinas em Sergipe.  
 Dois municípios não apresentaram nenhum caso de TF: Malhada dos Bois e São 
Miguel do Aleixo. A distribuição da incidência dos casos de TF em cada município pode ser 
observada no mapa de Sergipe (Figura 1). 
 A partir do mapa de autocorrelação espacial (Figura 2 e 3)considerou-se a incidência 
de HbS em relação ao percentual de  cor da pele declarada nos municípios de Sergipe sendo 
possível observar a espacialização dos diferentes níveis de incidência de HbS. Foram 
executados testes globais para verificar a existência de autocorrelação espacial, estes testes 
levam em consideração a hipótese nula em que H0 : I tem aleatoriedade espacial. O teste de 
Moran seguiu o critério, sendo I o índice de Moran obtido e E a expectativa do método: 
Se I >E(I) : autocorrelação espacial positiva 
 
 
Se I <E(I) : autocorrelação espacial negativa 
 Quando o teste global é executado para o percentual de negros na população dos 
municípios, o resultado indica que há autocorrelação espacial negativa, já que a estatística I = 
−0.05608 < E(I) = −0.0135 (Moran I statistic standard deviate = -0.58171,  p-valor = 
0.7196). 
 Considerando o percentual de negros e pardos evidencia-se a existência de uma 
autocorrelação espacial positiva, visto que I = 0.2339 > E(I) = −0.0135 (Moran I statistic 
standard deviate = 3.4079, p-valor = 0.0003273). 
Verificando esses resultados pelo diagrama de dispersão de Moran, na figura 2, 
percebe-se a relação do percentual de negros e a incidência de HbS, embora os pontos estejam 
bem dispersos, o resultado do I de Moran negativo para esta variável ainda aparece. Como foi 
visto em relação aos quadrantes, o segundo e o quarto detém a maioria dos dados, tendo 
associação espacial dos tipos HL (valores altos em meio a valores baixos) e LH (valores 
baixos em meio a valores altos), condizentes com a autocorrelação espacial negativa. 
Percebem-se, também, no gráfico três pontos de alavancagem (Aquidabã, Aracaju, 
Itabaianinha), que embora sigam na mesma associação espacial do restante dos dados, 
exercem influência extrema na determinação do grau de associação espacial. 
Verificando, com a ajuda do mapa ao lado do diagrama de dispersão de Moran (Figura 
2), encontram-se as áreas de influência. Pelo Índice de Moran  geral, as três áreas são muito 
significativas, do ponto de vista espacial. Percebe-se que elas são áreas de alto valores 
circundados por áreas de baixos, favorecendo a idéia da existência de agrupamentos de 
heterozigotos para o percentual de negros na população estudada. 
Considerando o percentual de negros e pardos, a presença da autocorrelação espacial 
positiva se mostra bem mais forte pela inclinação da reta de regressão no diagrama de 
dispersão (Figura 3). Percebe-se a existência de dois pontos de alavancagem no primeiro 
quadrante e um outlier no segundo, as áreas de influência no mapa ao lado do diagrama 
mostram dois tipos de associação espacial significativas, duas tangentes HH (agrupamento de 
valores altos e próximos) (Santo Amaro das Brotas e Rosário do Catete)  e uma do tipo LH 
(valor baixo em meio a valores altos) (Lagarto). Fato importante nesta análise global por 
revelar muitas áreas concentradas e adjacentes cujo fenômeno possa incidir, mas pode ser 
prejudicial em relação a formação de clusters. 
Para verificar a existência de formação de agrupamentos significativos, foi realizada a 
análise local, foram calculados e apresentados no mapa (Figura 4) o I de Moran local para o 
 
 
percentual de negros na população, nele é possível verificar claramente a formação de clusters 
bem significativos. Quando considera-se a variável que agrega o percentual de negros e 
pardos tal formação é prejudicada (Figura 5). 
Outros métodos foram utilizados para verificar a ocorrência de falsos positivos não 
controlados pela última abordagem. Neste caso, testados mais dois métodos, Holm e FDR. 
Percebe-se, na Figura 6, um padrão significativo e a formação de clusters que notadamente 
contribuem para o processo espacial, além de ser grupos com altas taxas detectadas na 
correlação entre incidência de HbS e população de negros por município verificado pelo 
método de Holm. Esta mesma consideração é prejudicada quando a variável percentual de 
negros e pardos foi testada (Figura 7). 
Os resultados do FDR, na figura 8, mostram a aparição de dois agrupamentos em duas 
faixas de significância, porém provenientes do mesmo cluster do teste anterior. Em relação à 
figura 9, que leva em consideração ao percentual de negros e pardos pelo FDR, não houve 
aparição de clusters. 
 
Discussão 
 Em relação a incidência da HbS detectada pela triagem neonatal, este é o primeiro 
estudo realizado em Sergipe, como já realizado em outros estados brasileiros (ADORNO, 
2005; ARAÚJO, 2004; PINHEIRO, 2006SOARES, 2012; MURAO, 2007). A incidência de 
TF em Sergipe foi de 2,7%, inferior à que tinha sido estimada por Vivas (VIVAS, 2006) na 
capital Aracaju (4,1%), provavelmente por essa estimativa ter sido realizada em doadores de 
sangue que podem estar atendendo à solicitação de parentes com necessidade de 
hemotransfusão, entre os quais os portadores de AF. 
Quanto a distribuição da HbS, apresenta correlação espacial positiva quando 
comparada com o percentual de negros e pardos em cada município e correlação negativa 
quando comparada com o percentual de negros por município. 
Estes resultados podem estar revelando duas situações muito peculiares. A primeira  
reforça o conhecimento a priori de o fenômeno acometer uma etnia específica, criando 
ambiente para indicar sua concentração regional, apontando clusters para esta etnia, dado que 
a autocorrelação espacial negativa mostra uma similaridade entre a incidência de HbS e sua 
localização, tendendo a estar circundados por baixos valores da variável em municípios 
vizinhos. 
 
 
A associação da doença falciforme e indivíduos classificados como de raça negra 
esteve presente desde o início da caracterização da doença (MAIO, 2005). Os resultados 
apresentados reforçam o caráter étnico atribuído a esta alteração genética, que fica menos 
evidente quando se soma a população mestiça (pardos) reduzindo o efeito. 
 A segunda situação diz respeito à outra variável, em que se considera o percentual de 
negros e pardos. O fato de acrescentar a etnia parda na formação da variável pode ter 
implicação tanto estatística quanto do fenômeno em si.  
 O resultado revela que, além de não rejeitar a hipótese de aleatoriedade espacial (p –
valor percentual de negros e pardos<0.05), existe autocorrelação espacial positiva, ou seja, 
altos valores desta variável terão em sua adjacência altos valores desta mesma variável. Essa 
mudança no I de Moran se justifica na formação dos valores padronizados da variável de 
interesse, tendo o efeito do valor calculado do indicador, em geral, sobrepondo seu valor 
esperado[ I >E(I)]. 
Em relação ao fenômeno, diminui a possibilidade de se ter precisão ao diagnosticar 
sua presença, aumentando a dificuldade de seu rastreamento. Além disso, mostra que há 
heterogeneidade étnica na região, mudando a configuração, revelando também a diminuição 
da possibilidade de ser encontrado agrupamentos em que a população seja de negros e pardos 
na sua maioria. 
Este fato confirma os descritos entre os pesquisadores brasileiros, em que a 
miscigenação é vista como fator protetor para as hemoglobinopatias desde o século passado 
(CAVALCANTI, 2011), mesmo contradizendo a literatura internacional que via a 
miscigenação como um risco, onde os negros eram indivíduos "naturalmente doentes" e, 
portanto, disseminadores da doença falciforme (TAPPER, 1999; WAILOO, 2001).  
Uma das áreas com correlação da presença de HbS e do percentual de negros na 
população é chamada de vale do rio Cotinguiba, região onde o plantio da cana-de-açúcar 
trouxe desde o século XVII a colonização de negros para o trabalho no cultivo da terra. Outra 
região foi a chamada "Baixo do São Francisco", alguns destes, sede de comunidades 
quilombolas existentes ainda nos dias de hoje (INCRA, 2011). As comunidades quilombolas 
contribuíram na manutenção de áreas de ocorrência da HbS, pelas características dessas 
comunidades, no passado, de isolamento e casamento consanguíneos. Portanto, provavelmente, a 
falta de miscigenação nestas regiões permitiu manter a incidência elevada da HbS nestes locais. 
 
 
 Muito tem se utilizado da distribuição geográfica para o estudo das doenças em 
análises epidemiológicas (MAGALHÃES, 2012). Essa ferramenta no estudo das doenças 
genéticas passa a ter importância quando existe possibilidade de intervenção com orientação 
genética, como no caso do conhecimento de maior incidência de portadores sadios do gene 
causador da doença. Portanto, o conhecimento das regiões de Sergipe com maior incidência 
do TF interessa no planejamento de serviços de orientação e aconselhamento para as famílias, 
o que pode vir a modificar o perfil de incidência de doença falciforme nessa população. 
 Em países da região do mar Mediterrâneo, a triagem para a β-talassemia trouxe 
drástica queda na incidência da doença, porque veio acompanhada de orientação à população 
para que esta tivesse opção de escolha sobre seu futuro reprodutivo (HORN, 1986). Essa 
experiência traz a expectativa de que uma abordagem similar possa ser utilizada com os 
portadores de TF e seus familiares. 
 A triagem neonatal universal tem como principal benefício o diagnóstico dos casos de 
doença falciforme para início precoce de medidas de profilaxia das complicações antes do 
aparecimento de sintomas,bem como a redução da mortalidade, principalmente nos primeiros 
anos de vida. A distribuição dos casos novos de HbS em Sergipe, detectados pelo Programa 
Nacional de Triagem Neonatal, assemelha-se à descrição de casos de doença falciforme por 
municípios descrita anteriormente (ILOUZE, 2010), demonstrando que o suporte aos serviços 
de saúde nesses municípios deve ser focado tanto no tratamento dos doentes como na 
orientação dos heterozigotos. 
 Além disso, a  identificação dos portadores heterozigotos de HbS, do ponto de vista de 
saúde pública, exige educação e orientação dos portadores de TF a respeito do risco 
reprodutivo tanto dos pais como do próprio indivíduo testado (BOMBARD, 2012). Para obter 
este benefício é indispensável que, além da realização do exame, seja disponibilizado o 
seguimento adequado, tanto para os pacientes com DF como para os portadores de TF 
(MILNE, 1990) sendo necessário planejamento para a realização desta orientação. A 
estruturação destas ações deve se basear em sua distribuição espacial, priorizando as regiões 
com maior incidência de HbS. 
  
 
 
 
 
Conclusão 
 A distribuição dos heterozigotos para hemoglobinopatias em Sergipe apresenta 
correlação espacial positiva com a proporção de negros e pardos nos municípios e negativa 
quando apenas a população de negros é considerada. Foram identificadas 3 regiões com 
correlação espacial entre a incidência de HbS e o percentual de cor da pele declarada negra 
nos municípios em Sergipe.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabela 1. Distribuição dos resultados alterados identificados pela triagem neonatal para hemoglobinopatias em 
Sergipe, 2011-2012. 
 
Resultado Frequência Percentual 
(% do total de casos) 
Coeficiente 
de 
Incidência* 
 
AFS 921 76,62% 2,7  
AFC 234 19,47% 0,7  
AFA2 18 1,50%  0,05  
FS 16 1,33%  0,04  
AFD 7 0,58%  0,02  
FSC 4 0,33%  0,01  
FC 1 0,08%  0,003  
AF variante indet. 1 0,08%  0,003  
Total 1.202 100% -  
 *número de casos detectados de hemoglobinopatia ou traço por todos os testados no período x 100. AFS- 
heterozigoto para HbS; AFC- heterozigoto para HbC; AFA2- heterozigoto para talassemia; FS- homozigoto para 
HbS; AFD- heterozigoto para HbD; FSC- heterozigoto duplo para HbS e C; FC- homozigoto para Hb C; 
AFvariante ind- heterozigoto para Hb indeterminada. 
 
 
 
 
 
 
Figura 1 – Distribuição por município dos indivíduos heterozigotos para doença falciforme em Sergipe, 2011-
2012. 
Figura 2 – Diagrama de dispersão de Moran para incidência de Hb S e população negra (A) e (B) distribuição 
de Hb S em relação a população negra de cada município em Sergipe, 2011-2012. 
 
 
 
Figura 3 – Diagrama de dispersão de Moran para incidência de Hb S e população de negros e pardos e Gráfico 
com distribuição de Hb S em relação a população negra e parda de cada município em Sergipe, 2011-2012. 
 
 
Figura 4 - Distribuição espacial pelo método de Moran local entre incidência de HbS e percentual de negros nos 
municípios em Sergipe, 2011-2012. 
 
 
 
Figura 5 - Distribuição espacial pelo método de Moran local entre incidência de HbS e percentual de negros e 
pardos nos municípios em Sergipe, 2011-2012. 
 
 
 
Figura 6 - Distribuição espacial pelo método de Holm entre incidência de HbS e percentual de negros nos 
municípios em Sergipe, 2011-2012. 
 
 
 
 
 
Figura 7 - Distribuição espacial pelo método de Holm entre incidência de HbS e percentual de negros e pardos 
nos municípios em Sergipe, 2011-2012. 
 
Figura 8 - Distribuição espacial pelo método de FDR (False Discovery Rate) entre incidência de HbS e 
percentual de negros nos municípios em Sergipe, 2011-2012. 
 
 
 
 
 
Figura 9 - Distribuição espacial pelo método de FDR (False Discovery Rate) entre incidência de HbS e 
percentual de negros e pardos nos municípios em Sergipe, 2011-2012. 
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5.2. Artigo 2 - Avaliação do conhecimento sobre a doença falciforme em familiares de 
lactentes heterozigotos diagnosticados por triagem neonatal. 
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 O Programa Nacional de Triagem Neonatal brasileiro foi iniciado em 2001, e foi 
planejado para ser implantado em três fases, a depender da estrutura para realização dos 
exames e da retaguarda de especialistas para atender às crianças diagnosticadas. Na primeira 
fase as doenças testadas eram fenilcetonúria e hipotireoidismo; na segunda fase foram 
acrescentadas as hemoglobinopatias: Doença Falciforme (DF), Doença da Hemoglobina C e 
Talassemias, e na terceira fase a fibrose cística foi acrescentada. O estado de Sergipe iniciou a 
segunda fase em outubro de 2011 e já implantou também a terceira fase. 
 O objetivo da triagem neonatal para hemoglobinopatias é identificar os indivíduos 
homozigotos ou duplo-heterozigotos para as hemoglobinas variantes patológicas antes mesmo 
que se iniciem os sintomas. O diagnóstico precoce tem demonstrado significativo impacto na 
morbidade e mortalidade dos pacientes, pois permite introduzir precocemente os recém-
nascidos afetados em programas de assistência médica específica, educar os pais a identificar 
os primeiros sinais e sintomas das complicações de risco e como proceder para procurar a 
intervenção médica apropriada, além de iniciar precocemente a profilaxia contra infecções 
pneumocócicas, uma das principais causas de morte precoce nesses pacientes 
(ACHARYA,2009).  
 Também é esperado que se consiga determinar o risco de complicações graves como o 
acidente vascular cerebral e instituir as medidas profiláticas correspondentes, bem como 
oferecer aconselhamento genético (SILLA, 1999). 
 A triagem neonatal das hemoglobinopatias oferece também a oportunidade de detectar 
os heterozigotos, que são os portadores de traço falciforme (TF) (CHRISTOPHER, 2012). 
Segundo Bombard (BOMBARD, 2012), “o sentido principal do programa de triagem 
neonatal talvez seja o conhecimento do portador saudável, mais que os doentes”.  
 Há muita controvérsia na literatura a respeito da condição de TF, já que alguns autores 
afirmam que o portador pode, em condições extremas, como desidratação, elevadas altitudes, 
hipóxia, exercícios extremos, apresentar crise de sequestro esplênico ou hepático, e também 
anemia moderada e hematúria (TSARAS, 2009; AHMAD, 2013; CHRISTOPHER, 2012). 
 
 
 Apesar de existirem relatos de anormalidades associadas ao TF, estudos populacionais 
e outros estudos controlados não revelaram aumento da mortalidade no heterozigoto portador 
de hemoglobinas A e S e nem a existência de causas específicas de mortalidade decorrentes 
exclusivamente dessa condição (MURAO,2007).  
 Entretanto, os indivíduos com TF podem transmitir a seus descendentes seu genótipo 
e, nos casos em que os parceiros também sejam portadores de gene para hemoglobina S, 
podem gerar indivíduos com DF. Assim, a condição de TF envolve um risco reprodutivo que 
precisa ser esclarecido às famílias (GUEDES, 2012).  Existe grande desinformação sobre o 
significado de ser portador de TF, sua saúde e implicações reprodutivas (ACHARYA, 2009). 
Mesmo nos Estados Unidos, que realizam a triagem neonatal para hemoglobinopatias há 
várias décadas, a melhor abordagem para o portador de TF ainda não está definida (OLIVER, 
2004). 
  No Reino Unido, a triagem neonatal universal também trouxe dúvidas quanto à 
melhor política a ser adotada para orientação aos pais de crianças com TF (PARKER, 2007), 
pois os familiares podem apresentar grande ansiedade com a condição de TF de seus filhos,  
muitas vezes sentindo-se culpados, culpando seus parceiros ou sentindo-se acusados pelos 
mesmos (KLADNY, 2011).  
 O objetivo do presente estudo foi avaliar a proposta de apresentação do resultado da 
triagem neonatal, seguida de orientação, sobre os conhecimentos prévios a respeito da doença 
e traço falciforme dos responsáveis pelos lactentes portadores de TF, realizado pessoalmente 
pelos médicos especialistas. 
 
MÉTODO 
 Trata-se de um estudo transversal, quasi-exerimental, realizado de fevereiro de 2013 a 
março de 2014, do qual participaram 290 familiares de lactentes heterozigotos para DF, que 
nasceram no estado de Sergipe e foram identificados a partir do programa de triagem neonatal 
universal. 
 Os familiares foram localizados através de contato telefônico e convidados a 
comparecer ao Hospital Universitário da Universidade Federal de Sergipe (HU-UFS), 
localizado em Aracaju, capital do estado, em grupos de até 20 famílias. Assim que chegavam 
ao HU-UFS era entregue o resultado do exame por um membro da equipe do serviço social, e 
os familiares eram conduzidos ao auditório para receber as orientações sobre o resultado do 
exame, se assim desejassem e assinassem o termo de consentimento livre e esclarecido. Antes 
 
 
das orientações, os familiares eram convidados a responder um questionário estruturado sobre 
DF e TF, assim como informar dados demográficos e socioeconômicos da família. O 
questionário solicitava respostas "sim" ou "não" para as seguintes questões: 
1.Durante o pré-natal, o (a) senhor(a) teve orientação sobre a realização do teste do pezinho? 
2. O (a) senhor(a) já ouviu falar sobre doença falciforme ou traço falciforme? 
3. O (a) senhor(a) tem algum familiar com anemia ou traço falciforme? 
Quanto ao conhecimento sobre a doença: 
4-O (a) senhor (a) acha que anemia falciforme é uma doença grave?            
5-O (a) senhor (a) acha que anemia falciforme passa de pai para filho?          
6-O (a) senhor (a) acha que anemia falciforme é uma doença incurável?      
7-O (a) senhor (a) acha que anemia falciforme causa anemia grave?                
8-O (a) senhor (a) acha que o portador de traço falciforme tem algum sintoma da doença? 
 Em seguida os responsáveis recebiam uma orientação de cerca de 20 minutos, 
realizada sempre pelo mesmo profissional, um médico hematologista do serviço, sobre seu 
quadro clínico, transmissão e explicação detalhada sobre a condição de portador saudável do 
TF de seus filhos que acabavam de receber os exames. 
 Ao término da orientação, era incentivado que os pais esclarecessem suas dúvidas e 
era disponibilizado a eles e irmãos das crianças heterozigotas o exame para conhecimento da 
eventual condição de TF de toda a família, se assim desejassem. Em seguida, era aplicado 
novamente o questionário aos familiares. Ao final, todos receberam uma cartilha do 
Ministério da Saúde contendo um resumo das informações transmitidas. 
 Os dados dos questionários foram digitados em planilha Excel 2007, em seguida 
transferidos para o programa estatístico Epi Info, onde foram analisados através de 
distribuição de frequências e o quantitativo de acertos de cada questão foi comparado antes e 
depois da orientação pelo teste de Mac Nemar. Para o total de acertos antes e após foi 
utilizado o teste de Wilcoxon. Para aferir o número de acertos dos indivíduos que relataram 
ter parentes com anemia falciforme em comparação com todo o grupo foi utilizado o teste de 
Mann-Whitney. Foram considerados significativos os valores de p < 0,05.  
 
 
 Este estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética e Pesquisa em Seres Humanos da 
Universidade Federal de Sergipe. 
RESULTADOS 
 Foram realizados 32.906 exames no período de estudo, dos quais 1.142 foram 
identificados como portadores de TF (3,4%). Compareceram para a orientação 315 famílias, 
das quais 290 (92%) concordaram em participar do estudo. As características dos 
responsáveis pelo preenchimento dos questionários estão descritas na tabela 1.  
 Dentre os familiares que aceitaram responder os questionários, 90,7% eram as mães. 
Em relação à cor da pele referida, pouco mais da metade dos indivíduos declaram-se pardos 
(58,6%). A maioria apresentava entre oito a doze anos de estudo (64,1%). Quanto ao estado 
civil, 57,6% afirmaram ter união estável e com relação ao financiamento da assistência à 
saúde da família 91% tinham a assistência a saúde pública. 
 Receberam orientação para realizar o teste do pezinho durante as consultas pré-natais 
70,89% dos familiares investigados, 83,54% responderam nunca ter ouvido falar sobre a DF 
ou TF. Quando questionado sobre a presença da doença em algum familiar, 8,02% 
responderam ter um familiar do responsável pelo preenchimento do questionário com DF, 
entre os quais 15,78% eram os pais, 15,58% eram um irmão, 10,52% eram os avós, 5,26% os 
tios e 47,36% eram outros familiares.  
 Observa-se aumento significativo na média de acertos após a orientação (Teste de 
Wilcoxon p = 0,000) (Figura 1). Em todas as questões sobre a DF e TF (questões de 4 a 8 do 
questionário), o número de acertos foi maior no pós orientação (Teste de Mc Nemar p = 
0,000) (Figura 2).  
 A média de acertos dos que possuíam parentes com DF foi superior aos que não 
possuíam (2,33 +/- 1,59; 1,67 +/- 1,52, respectivamente), sendo estatisticamente significante 
pelo teste de Mann- Whitney p = 0,0032. 
 DISCUSSÃO 
 A necessidade de criação de rotinas para informar o estado de portador de TF é uma 
preocupação que se inicia junto com a triagem neonatal das hemoglobinopatias. Existem 
várias questões, como quem deve informar o resultado do exame (se o profissional 
 
 
generalista, especialista ou se deve haver envolvimento de todos). Existe uma tendência de se 
considerar que o portador TF, sendo um indivíduo saudável, não deveria ser atendido por 
médicos especialistas, pois isto poderia acarretar estresse aos familiares, motivado pela 
impressão de que poderia haver alguma gravidade nessa condição (PARKER, 2007). O 
médico especialista, conforme esse pensamento deveria ser indicado para as famílias que 
necessitassem ou desejassem informações tecnicamente mais aprofundadas.  
 Não há consenso também sobre a forma como a orientação deve ser fornecida. Alguns 
serviços entregam apenas folhetos explicativos, enquanto em outros os comunicados são 
feitos pelo médico generalista (VANSENNE, 2011; KAUFMANN, 2014), ou por pediatras 
juntamente com médicos generalistas (MOSELEY, 2013). Essa questão é de extrema 
importância: definir qual a melhor forma de orientação, se realmente é necessário que a 
orientação seja feita pessoalmente (pois envolve custos), e em quanto tempo todo o grupo de 
portadores de TF identificados poderiam ser informados. 
 Sabendo-se que a prevalência de TF é muito superior à de portadores da DF, 
estratégias para informar as famílias individualmente seriam mais onerosas e demoradas. Com 
estas perspectivas, no presente estudo optou-se por realizar a orientação em pequenos grupos. 
No entanto, no mesmo período em que foram detectados 1.142 portadores de traço na 
população, foi possível contatar e informar 290 famílias, ou seja, apenas 25,3% dos familiares 
que deveriam receber a informação compareceram ao serviço.  
 Apesar das dificuldades listadas, estudo no Reino Unido demonstrou que as famílias 
preferem a comunicação por um profissional, pessoalmente ou por telefone, do que por carta 
(LOCOCK, 2008).   
 Pelo grau de conhecimento a respeito da DF e TF inferido a partir das respostas ao 
questionário, fica claro que apenas a entrega do exame com folhetos explicativos não seria 
suficiente como ação de educação em saúde. O fato de 70,89% dos participantes terem 
recebido orientação durante as consultas pré-natais para realização do Teste do Pezinho, 
associado ao fato de 83,54% nunca terem ouvido falar sobre as hemoglobinopatias, chama 
atenção, sugerindo que durante a orientação pré-natal não ficou claro o que seria investigado. 
 Pode-se considerar que, além da população, as equipes de saúde também precisam de 
orientação a respeito das doenças investigadas na triagem neonatal, incluindo as 
hemoglobinopatias, por sua inserção mais recente no painel de doenças pesquisadas e pela 
peculiaridade de ter inúmeros resultados possíveis, com diferentes impactos na vida da 
 
 
criança e sua família. Para que o Programa de Triagem Neonatal alcance todos os seus 
objetivos é necessário que as equipes assumam a responsabilidade de fornecer informação de 
qualidade, não apenas no momento da entrega do resultado, mas também durante o período 
pré-natal, durante a coleta do exame e em todas as oportunidades de dirimir as dúvidas que as 
famílias apresentarem (FARRELL, 2011). 
 Estudo anterior (KLADNY, 2011) sobre aconselhamento de familiares com crianças 
portadoras de TF evidenciou que as famílias demonstraram um maior entendimento sobre a 
triagem neonatal para hemoglobinopatias (55% dos familiares entendiam o motivo da 
triagem), enquanto que no presente estudo 83,54% desconheciam a doença. Apesar disso, 
famílias que possuíam parentes com TF também apresentavam melhor entendimento sobre 
DF, semelhantemente ao que se percebeu no presente estudo. 
 A maioria dos familiares conseguiu adquirir conhecimentos mínimos apenas com uma 
orientação, o que indica a necessidade de maior atenção sobre educação em saúde e que 
estratégias simples podem revelar-se importantes no esclarecimento da população e aumentar 
o alcance da triagem neonatal com a orientação genética. 
 
CONCLUSÃO 
 Os conhecimentos da população estudada a respeito da DF e TF são limitados. Mesmo 
sabendo da necessidade de realização da triagem neonatal, grande parte dos entrevistados 
desconhece quais são as doenças pesquisadas pelo exame. Entretanto, conseguiram assimilar 
informações com a estratégia utilizada. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabela 1 - Características dos responsáveis pelos lactentes heterozigotos para DF em Sergipe - Brasil, 2013-2014 
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Características dos responsáveis  N(%) 
Grau de parentesco   
 Mãe 264 (91%) 
 Pai 15 (5,2%) 
 Avó 10 (3,4%) 
 Outros 1 (0,3%) 
Cor da pele referida   
 Pardo 170 (58,6%) 
 Negro 60 (20,7%) 
 Branco 50 (17,2%) 
 Amarelo 10 (3,4%) 
Estado civil   
 União estável 167 (57,6%) 
 Solteiro 107 (36,9%) 
 Separado 12 (4,1%) 
 Viúvo 4 (1,4%) 
Escolaridade    
 Alfabetizado 25 (8,6%) 
 Menos de 4 anos 27 (9,3%) 
 Entre 4 a 8 anos 35 (12,1%) 
 Entre 8 a 12 anos 186 (64,1%) 
 Mais de 12 anos 17 (5,9%) 
Assistência a saúde    
 Pública 264 (91%) 
 Privada 26 (9%) 
 
 
 
 
Figura 1- Comparativo do total de acertos antes e após a orientação aos familiares de lactentes portadores de 
traço falciforme a perguntas sobre doença falciforme e traço falciforme em Sergipe-Brasil, 2013-2014. 
 
 
 
 
Figura 2- Número de acertos de familiares de lactentes portadores de traço falciforme a perguntas sobre 
doença falciforme e traço falciforme em Sergipe-Brasil, 2013-2014. 
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6.  DISCUSSÃO 
 
A triagem neonatal para hemoglobinopatias possibilita o sistema de saúde pública 
identificar os indivíduos heterozigotos para HbS, tendo importância pois, ainda que saudáveis, 
merecem atenção especializada para sua orientação. Já os indivíduos com doença falciforme 
necessitam do encaminhamento para atenção especializada com brevidade para receberem o 
benefício da detecção precoce. Com isto, a triagem neonatal desvinculada de uma rede 
assistencial bem planejada não atingirá seu principal benefício que é a redução da 
mortalidade, melhora na qualidade de vida e a longo prazo redução dos casos da doença. 
A triagem é apenas o primeiro passo nesta melhora assistencial, por este motivo a 
identificação da maior concentração de casos e sua distribuição espacial é de extrema 
importância na complementaridade deste programa, pois possibilita o planejamento de toda a 
assistência tanto para os portadores de doença falciforme como para seus familiares. 
As hemoglobinopatias, ao contrário da maioria dos  erros inatos do metabolismo, são 
polimorfismos genéticos humanos, ou seja, são alterações genéticas com alta frequência 
populacional. Consequentemente, todo programa que se proponha a triá-las em escala 
nacional deve contar com a estrutura necessária, não apenas para confirmar o diagnóstico 
laboratorial dos recém-nascidos testados, como também, para fornecer o tratamento completo 
para um grande número de pacientes e o aconselhamento genético especializado para um 
grande número de famílias (RAMALHO,2003). 
 A identificação de 3 regiões em Sergipe facilita este planejamento, pontuando as 
regiões com maior interesse de atuação. Quando da orientação das famílias dos pacientes 
heterozigotos percebemos a dificuldade em comparecer à orientação na capital do estado, que 
centraliza a realização dos exames e os profissionais habilitados para orientação.  Com os 
centros de apoio nas regiões de maior coeficiente de incidência de heterozigotos, há 
possibilidade de planejamento para melhorar a assistência, facilitando o acesso da população. 
 Estes indivíduos heterozigotos para doença falciforme, embora saudáveis, devem 
receber orientação sobre sua capacidade de transmitir a característica a seus descendentes, de 
forma que possam decidir seu futuro reprodutivo. Para isto, identificar onde estão estes grupos 
facilita a organização de equipes para aconselhamento dos casos TF nas localidades de maior 
 
 
frequência de heterozigotos para DF, e a longo prazo reduzir os números de casos da doença 
falciforme, como já ocorrido com outras hemoglobinopatias (HORN, 1986).  
 Sendo uma doença crônica, deve se considerar que o enfermo crônico é um 
personagem social com múltiplas necessidades (MINAYO, 1991). Os indivíduos afetados 
sofrem diversos sintomas graves que podem levá-los a morte precoce ou deixá-los muitas 
vezes excluídos socialmente e incapazes de levar uma vida normal quando não tratados e 
acompanhados adequadamente por uma equipe médica multidisciplinar. A realização de 
centros específicos para o cuidado constante destes pacientes pode significar grande avanço 
na atenção destes indivíduos. 
 Infelizmente, essa estrutura ainda não existe de forma homogênea em todo o território 
nacional e dificilmente será alcançada a curto prazo. Nesse sentido, a informação e o 
treinamento dos profissionais que já atuam nos postos de saúde e hospitais públicos parece ser 
a estratégia mais adequada no momento. 
 O conhecimento dos casos e seu local de residência realizado pela triagem neonatal 
aliado ao geoprocessamento poderão viabilizar o planejamento da rede necessária para o 
atendimento destes pacientes com doença falciforme, além de seus familiares que precisam de 
orientação do ponto de vista reprodutivo. 
 Devido à dinâmica das doenças hereditárias, os desafios de saúde pública atuais e 
futuras são dois. Primeiro, os países com altas freqüências de HbS precisam estar preparado 
para fornecer cuidados de saúde para os pacientes com anemia falciforme. Com reduções 
substanciais nas taxas de mortalidade de crianças menores de cinco anos de idade em muitos 
países em desenvolvimento, 8 recém-nascidos homozigotos para HbS que teriam 
anteriormente morrido sem diagnóstico, tem agora mais probabilidade de sobreviver até a 
idade adulta (WILLIAN, 2009).  
 Estes países, portanto, precisam saber a extensão do problema e planejar políticas de 
tratamento eficazes e acessíveis para reduzir a morbidade desses pacientes durante a vida 
adulta,  embora  os heterozigotos sejam assintomáticos, é importante educar os portadores 
sobre o seu estado, para tentar reduzir o futuro nascimento de indivíduos homozigotos, bem 
como para evitar problemas psicossociais com equívocos ou estigmatização. Tais programas 
de educação são necessários não só nos países de baixa renda, mas também em países 
desenvolvidos (PIEL, 2013). 
 
 
 
7.  CONCLUSÃO 
 
 O presente estudo analisou a distribuição espacial dos indivíduos heterozigotos para 
HbS e observou correlação espacial positiva entre a incidência de casos e a proporção de 
negros e pardos na população e correlação negativa quando se analisa a proporção de negros 
na população. Destacando 3 regiões em Sergipe com correlação entre a incidência de HbS e o 
percentual de negros na população. 
 Os familiares dos portadores heterozigotos da HbS demonstraram pouco 
conhecimento sobre a doença e a condição de portador saudável. 
 A partir destes dados,  núcleos de atenção devem ser realizados para atingir o objetivo 
final da triagem da hemoglobinopatias que é a melhora na assistência à saúde destes pacientes 
e ênfase na educação dos pacientes e seus familiares sobre a doença e a condição de traço 
falciforme. 
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APÊNDICE A 
Nome da mãe: 
 
Grau de parentesco do responsável(  )mãe      (  )pai   (  ) avó   (  ) tio    (  ) outros 
Idade do responsável:  
Raça(  ) branca    (  ) parda   (  )negra      (  ) amarela 
Estado civil do responsável(  ) solteiro     (  ) casado     (  ) viúva     (  ) separado 
Escolaridade  
(  )alfabetizado     (  ) primário       (   ) ginásio   (  )ensino médio   incompleto     
(  ) ensino médio completo           (  ) ensino superior  
Plano de Saúde(  ) SUS           (  ) outros 
1. Durante o pré-natal teve orientação sobre a realização do teste do pezinho? 
(  )sim      (  )não 
2. Já ouviu falar sobre doença falciforme ou traço falciforme? 
(  )sim      (  )não 
3. Tem algum familiar com doença ou traço falciforme? 
(  )não      (  )sim  
Se sim, quem? 
pais(  )             Irmãos(  )                 Avós (  )                Tios (   )                     Outros (  ) 
4. A anemia falciforme é uma doença grave              (  ) sim    (  ) não 
5. A anemia falciforme passa de pai para filho          (  ) sim    (  ) não 
6. A anemia falciforme é uma doença incurável       (  ) sim    (  ) não 
7. A anemia falciforme causa anemia grave               (  ) sim    (  ) não 
8. O portador de traço falciforme não tem sintoma(  ) sim    (  ) não 
 
 
 
ANEXO A 
 
TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO 
 
Convidamos o (a) Sr (a) ________________________________________para participar da 
Pesquisa " Estudo dos indivíduos heterozigotos para doença falciforme identificados na 
triagem neonatal em Sergipe", sob a responsabilidade da  pesquisadora Msc Débora Cristina 
Fontes Leite, a qual pretende  avaliar o conhecimento sobre a doença falciforme em familiares 
de lactentes heterozigotos identificados pela triagem neonatal em Sergipe.  
 
Sua participação é voluntária e se dará por meio de preenchimento de questionário antes e 
após palestra sobre a doença falciforme.  
O risco decorrente de sua participação na pesquisa é de dedicação de em torno de 40 minutos, 
não havendo risco para saúde, o qualquer procedimento invasivo. Se você aceitar participar, 
estará contribuindo para a construção de estratégias de educação em saúde.  
Se depois de consentir em sua participação o Sr (a) desistir de continuar participando, tem o 
direito e a liberdade de retirar seu consentimento em qualquer fase da pesquisa, seja antes ou 
depois da coleta dos dados, independente do motivo e sem nenhum prejuízo a sua pessoa.  
O (a) Sr (a) não terá nenhuma despesa e também não receberá nenhuma remuneração. Os 
resultados da pesquisa serão analisados e publicados, mas sua identidade não será divulgada, 
sendo guardada em sigilo. Para qualquer outra informação, o (a) Sr (a) poderá entrar em 
contato com o pesquisador no endereço Rua Cláudio Batista sem número, bairro Sanatório, 
Aracaju-SE - Hospital Universitário, pelo telefone (79) (99955-0511), ou poderá entrar em 
contato com o Comitê de Ética em Pesquisa – CEP/UFS, no mesmo endereço. 
  
Consentimento Pós–Informação  
Eu,___________________________________________________________, fui informado 
sobre o que o pesquisador quer fazer e porque precisa da minha colaboração, e entendi a 
explicação. Por isso, eu concordo em participar do projeto, sabendo que não vou ganhar nada 
e que posso sair quando quiser. Este documento é emitido em duas vias que serão ambas 
assinadas por mim e pelo pesquisador, ficando uma via com cada um de nós.  
 
______________________                                                            Data: ___/ ____/ _____  
Assinatura do participante  
 
